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Smith-Lemli-Opitz Syndrome – a challenging 
prenatal diagnosis  
Zespół Smitha-Lemliego-Opitza – trudności w diagnostyce prenatalnej
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 Abstract 
The aim of the study was to present a case of Smith-Lemli-Opitz syndrome (SLOS) in a fetus of a 33-year-old patient. 
At 31 weeks of gestation, the following fetal malformations were detected on an ultrasound: atrioventricular septal 
defect (AVSD), aortic coarctation, shortening of the lower limbs, narrow forehead, hyperthelorism, micrognathia, 
anteverted nares, ambiguous genitalia, and signs of intrauterine growth restriction. The baby died 11 days after 
birth. Further genetic screening of the parents revealed the 7-DHCR enzyme mutation in both of them. Although the 
prenatal diagnosis of SLOS presents a challenge due to the fact that little is known about its prenatal phenotype but 
it may be vital while attempting to treat the fetus in utero.
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 Streszczenie  
Praca przedstawia przypadek zespołu Smitha-Lemliego-Opitza u płodu 33-letniej ciężarnej. W badaniu 
ultrasonograﬁcznym przeprowadzonym w 31 tygodniu ciąży zdiagnozowano: wspólny kanał przedsionkowo-
komorowy (AVSD), koarktację aorty, skrócenie kończyn dolnych, wąskie czoło, hyperteloryzm, mikrognatię, 
wysunięte do przodu nozdrza, obojnacze narządy płciowe oraz wewnątrzmaciczne ograniczenie wzrastania płodu. 
Noworodek zmarł w 11. dobie życia. Wykonane u rodziców badania genetyczne ujawniły  mutację w genie DHCR7 
u obojga z nich. Diagnostyka prenatalna SLOS jest trudna z uwagi na jego niezdeﬁniowany fenotyp u płodu, jednak 
może ona mieć kluczowe znaczenie w świetle skutecznych prób prowadzenia terapii wewnątrzmacicznej.  
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Figure 1. Ultrasonud images obtained at 31 week’s gestation.  
A – fetal proﬁle – notice a dysmorphic proﬁle with micrognathia and anteverted nares;  
B – frontal imaging shows a narrow forehead,  micrognathia and anteverted nares;  
C – three vessels view in the mediastinum – from the top – superior vena cava, aorta, pulmonary artery – the diameter of aorta is almost half of the diameter of pulmonary artery 
    – aorta is narrow, hipoplastic what may suggest the coarctation of aorta;  
D – the transverse view of the fetal chest on the level of 4 chamber view – notice an abnormal cardiac crux – the is an interatrial and interventricular defect, the atrioventricular  
      valves are located on the same level what helps us to diagnose the atrioventricular septal defect. 
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